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        MALE INFERTILITY WITH CHROMOSOMAL 
                  ABNORMALITIES 
                       I. XYY SYNDROME 
                      Minoru HAZAMA, Nobutoshi OKA, 
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                           and  Joji ISHIGAMI
              From the Department of Urology, Schoolof Medicine, Kobe University 
                              (Director: Prof. J. Ishigami) 
   Chromosomal bnormalities are found in a considerably high percentage of cases of male 
infertility, in particular azoospermia. We report a case of the XYY syndrome and review the 
literature. A 36-year-old man, a factory hand, presented with infertility. He was safely 
delivered at term as a fourth child when his father was 41 years old and his mother 38. He 
had no delinquent or criminal record. His height was 179 cm, weight  75  kg and distance of 
extended hands 184 cm. No gynecomastia was noticed. Both testes were 8m1 in size and 
growth of pubic hair and penis were normal. Severe oligozoospermia was identified in semen 
analysis. Seminal vesiculography showed pathological dilatation of the seminal vas end. The 
testicular biopsy specimens revealed spermatogenic arrest for the most part. Chromosomal na-
lysis showed 47, XYY karyotype; and, two Y-chromatin was revealed in cultured lymphocytes. 
Though plasma gonadotropin levels were high, testosterone, stradiol, prolactin, TSH, GH, T3 
and T4 levels were within normal imits. Pituitary reserve function for secreting onadotropins 
and Leydig cell reserve function to secrete testosterone have been found to be almost normal. 
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患 者:36歳,男 性,工 員
主 訴:不 妊
家 族 歴:父41歳,母38歳 時 の 第4子.母 に 流 産 の既
往 な く,両 親 は血 族 結 婚 では な い.同 胞3人 の うち,
姉1人 は 幼 少時vc死亡 した が,兄1人,姉1人 は 健康
で正 常 児 を得 て い る.
既 往 歴 お よび 生 育歴:1947年1月30日,満 期 安産 で
出生.身 体 の発 育 は順 調 で,学 業 成 績 は 中 位.中 学 卒
業 後,ゴ ム製 造 業 に従 事 して い る.犯 罪 お よび非 行 歴
は な い.
現病 歴:1973年に 結 婚.性 生 活 に異 常 な く約8年 経
過 す る も妊 娠 の成 立 を み ず 挙 児希 望 に て 当 科 を 受 診 し
た.妻 は37歳で婦 人 科 的 に異 常 を認 め な い.
現 症:身 長179cm,体 重75kg,指 極184crn.胸
腹 部 理 学 的所 見 に異 常 な く,女 性 化 乳 房 を認 め な い,
陰 毛,陰 茎 の発 育 は正 常男 性 型 で あ る が仮 性 包 茎,睾
丸 は両 側 と も8ml.触 診 上,副 睾丸,前 立 腺 に異 常
所 見 は な い(Fig.1,2).




1491u/1,総コ レス テP一 ル226mg/dl,TG202mg/
d1,BuN15mg/dl,クレア チ ニ ン1.omg/dl,Na140
mEq/l,K3.9mEq/1,Cl105mEq/l,Ca9.Omg/
d1,P2βmg/dl.
心 電 図,胸 部 レ線:異 常 な し.










Fig.2.外陰 部 所 見
















精嚢造影1石 神 ・森の分類の皿型,成 人型で精管末端部
精液 検 査:精 液 量1.8ml,精 子 濃 度o,8×106/ml,
精 子運 動 率0%,奇 形 率40%.
精糞 造影:石 神,森 の分 類 に よ るll型,成 人型 で精
管 末端 部 異 常拡 張症 が 認 め られ た(Fig.3).
睾丸 組 織 所 見 一 部 精 子 形 成 の 認 め られ る 部分 もあ
ったが,大 部 分 は 精 細管 径 が小 さ いspermatogenic
arrestの像 で,基 底 膜 の肥 厚 を 示 した 。 また硝 子 化
した精 細 管 が み られ る 部 分 もあ り,間 質 で は 一 部 に
Leydig細胞 の 増 生 を認 めた(Fig.4).
細胞 遺 伝 学 的 検 査1末 梢 白血 球 培 養 に よ る染 色体 分
析 で,Q染 色 法 お よびG染 色 法 で47,XYYと 同定 さ
れ,さ らに 培 養 リンパ球 休 止 核 に お い て2個 のY一 ク
ロマ チ ンを認 め た(Fig.5,6).




28.3%とgonadotropin値の上 昇 を 認 め た がほ か は
襲矯
蟹諏:課 惣∵議
塒 ・ 伽 魯,、 』 タ ・ ・一 孤 ご漁 考 慮 靴
ギ 感 「三鞠
・㌦ 毒 ・ ～・ 一 建'
ノ
黛 鰻属 端∵煽 ・チレ
Fig,4.
韓 織 麟蕪轍








緊騨 窒 爆三職欝讐 繁暴
㌧・謎 ・∴凱 ∴ 貿 ㍉ 、・夢 一
・鳶 固 、.妙 ♂宮 ゴ蛍'.ピ
168 泌尿紀要31巻1号1985年
正 常域 内 で あ った.ホ ル モ ン負荷 試 験 の 結果 はTa-
ble1に 示 す とお りで あ る.す なわ ちhCGtest
(hCG5,000単位3日 間連 続 筋 注)で のtestosterone
値 は 自験24例のKlinefelter症候 群 の平 均 値 よ り高
















































































μg静 注)で はLH,FSHは 基 礎 値,反 応 値 と も 高
いが 最 大 反応 率 は 対 照 群 に 比 して低 く,Klinefelter
症 候 群 に類 似 す る結 果 で あ った(Fig.8).clomiphene
test(clomiphenecitrate50mg,14日間 連 続 経 口投
与)で のtestosterone値はKlinefelter症候 群 で基
礎 値 が 低値,無 反 応 であ るの に対 し,本 症 候 群 で は対
照 群 と同 等 の基 礎 値,反 応 値 を 示 した.ま たLH,
FSHは 対照 群 と比 べ 基 礎値,反 応 値 と も高 か ったが
Klinefelter症候群 の よ うに 反 応 値 が 基 礎 値 を下 まわ
る こ とは な く,基 礎 値 に 依 存 した正 常 に 近 い上 昇反 応
が 認 め られ た(Fig.9).TRHtest(TRH500μg
静 注)はPRL,TSHと も 本 症 候 群,Klincfelter
＼＼
Fig・6・培 養 リ ンパ 球 休 止 核に2個 のY一 ク ロマ チ ンを 認 め る































頻度に 発見されたことか 端緒となって,犯 罪者集団























































































































父41歳,母38歳 とや や 高 齢 て あ るが,CourtBrown
ら10)は本 症患 者 とnormalpopulationの両親 の年 齢
に 有 意 差 を認 め なか った と して い る.い っぽ う,本 症
患 者 か ら生 まれ て くる子 供 の ほ とん どは 染 色 体構 成 は
正 幣 て あ る これ は 多 くのXYY症 候 群 に お い て は
減 数 分裂 の 前に 過 剰 なY染 色 体 は1肖失 し,46,XYの
精 母 細 胞 か ら正 常 の23,Xと23,Y精 イ が て き るた





は正常域にあ り高身長を 引き起 こす 要因としてGH
の関与は考えにくいと思われた、また一部の症例では
尿道下裂や停留睾丸 などの尿路 性器系 異常の合併互3～
16)や心電図上,P-R間隔の延長,QRScomplex短
羽間 ・ほか 二XYY症候群 ・男性不妊
縮 な どの報 告17)もあ る が 自験 例 では いず れ の異 常 も認
め られ なか った.諸 家 の報 告 で も高 身長 以外 に は 本 症
に特 徴的 な一 定 した 身 体 的 異 常 は な い とす る も のが 多
い8,11).
造精 機 能 に つ い て はSandbergら4)の第1例 の よ う
に妊 孕性 を 有 す る もの か ら 睾 丸 生 検 でSertolicelI
onlytubulesを示 す もの ま で 症 例ecよ り さ ま ざ まで
あ る.一 般 的 に は 造 精 機 転 障 害 が あ り妊 孕力 は 低 下 し
てい るが,本 症 に 特 徴 的 な 睾 丸組 織 像 は な い と され て
いる1ト22).自験 例 も 硝 子 化 を 示 す ものか ら精 子 のみ
られ る もの ま で,さ ま ざま の程 度 に 障害 され た 精 細 管
を認 め る高 度 乏 精 子 症 であ った.
内分 泌学 的 側 面 か ら み る と血 中gonadotropin値
は高値 で あ った が,testosterone,estradiol,TSH,
PRL,GH,T3お よびT4は 正 常 域 に あ った.負 荷
試験 に よ り間 脳 一 下 垂 体 一 性 腺 系 の 内 分 泌 動態 をみ る
と,hCGtestで はtestosteroneは正 常 者 と 同程 度
の反応 を 示 し,睾 丸Leydig細 胞 の 予備 能に 異 常 は
なか った.LH-RHtcstで はLH,FSHは 基 礎値,
反 応値 とも高 値 で最 大 反 応 率 は正 常者 よ り低 か った が
30分に ピー クを もつ 正 常 対 照 群 と同 様 の反 応pattern
であ り,下 垂 体 はhyperstimulationの状 態 に あ る も
のの予 備 能 に は ほ ぼ 異 常 が な い と 考 え られ た.ま た
clomiphenetestでもgonadotropinの基 礎 値,反
応 値 は高 いが,1〈linefelter症候 群 と異 な り,clomi-
Phenecitrateのcstrogen作用 に よる反 応 値 の 低 下
は 認め られ ず,gonadotropin分泌 予備 能 お よび 感 受
性 に異 常 は な い と 思 わ れ た.い っぽ う,TRHtest
ではBenezechらと同 様PRL,TSHと も正 常 の反
応 を示 し,下 垂 体 一 甲状 腺 系 お よびPRL分 泌に も
異 常は 認 め られ なか った.諸 家 の 報 告 に よれ ば,血 中
testosterone値を正 常 とす る もの2。-25),低値18),高
値 であ る とす る もの26-'28),また血 中LH値 に つ い て
も正 常12・20'23,25),高値16・23・28),血中FSH値 正 常12・
20・22・23),高 値16・21・23・28),血中PRL値 は 大 部分 正 常
だが 一 部 は高 値29・30)など さ ま ざ ま で あ る.ま た 内 分
泌負 荷試 験ecついて の 報 告 は 少 な い が,hCGtestで
は正 常反 応21・22),TRHtestでは 多 くは 正 常 だが 一
部ec低反 応 を 示 す もの が あ る と され て い る29).総合 的
に みれ ぽ本 症 の 内分 泌 学 的 所 見 は 症 例 に よ って 睾丸 障
害 の程 度 が異 な るた め,大 き なvariationがあ るが,
間 脳 一 下 垂 体 一 性 腺 系 お よび 下 垂 体 一 甲 状 腺 系 の
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